Syndrome de la personne raide

RQMO 5

REGROUPEMENT QUEBECOIS
DES MALADIES ORPHELINES C’

CENTRE iIRARE
Centre d’information et de soutien en maladies rares

Fiche - Sources d’information et de ressources

¥ Synonymes: Spectre du syndrome de I'homme raide, Syndrome de
Moersch-Woltman (En anglais : Stiff person spectrum disorder, Stiff man
syndrome, Moersch-Woltman syndrome)

# Fréquence de la maladie : 1-9/ 1 000 000.

# Hérédité : Non applicable

Associations/groupes de soutien

Etats-Unis : The Stiff Person Syndrome Research Foundation
Stiff Person Syndrome - Living Forward
Stiff Person Support

Royaume-Uni : Stiff Person Syndrome

Les associations suivantes ne sont pas spécifiques a cette maladie rare, mais
pourraient étre pertinentes étant donné des problématiques similaires :

Etats-Unis: Autoimmune association

International: Movement Disorder Society

Blogues, forum, pages Facebook :

Groupe Facebook privé (en anglais) : SPS - Moersch & Woltman - Stiffman
Groupe Facebook privé (en anglais) :_ Stiff Person Syndrome Action Network
Groupe Facebook privé (en anglais) : Stiff Person Syndrome Association
Blogue: Fighting against a ghost...Stiff Person Syndrome

RareConnect : Syndrome de ’homme raide

% Pour des ressources gouvernementales ou communautaires, consultez
notre site web : http://rgmo.org/wp/repertoires/
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https://stiffperson.org/
https://www.livingwithsps.com/
http://stiffpersonsupport.org/
https://lizblows.wixsite.com/spsuk
https://autoimmune.org/
https://www.movementdisorders.org/
https://www.facebook.com/groups/stiffs/
https://www.facebook.com/groups/71068190544/
https://www.facebook.com/groups/spsactionnetwork/
https://www.facebook.com/groups/1555885131366269/
https://nerriberri.wordpress.com/
https://www.rareconnect.org/fr/community/syndrome-de-l-homme-raide
http://rqmo.org/wp/repertoires/

Résumeé

Traduit du site web du National Institutes of Health (NIH) Genetic and Rare
Disease Information Center (GARD) —Sitiff person syndrome [Décembre 2022]

Le syndrome de la personne raide est un syndrome rare et progressif qui affecte
le systéme nerveux, en particulier le cerveau et la moelle épiniere. Les symptémes
peuvent inclure une raideur musculaire extréme, une rigidité et deso spasmes
douloureux dans le tronc et les membres, ce qui nuit gravement a la mobilité. Les
spasmes peuvent générer suffisamment de force pour fracturer l'os. Les
personnes atteintes du syndrome de la personne raide ont souvent une sensibilité
accrue au bruit, aux mouvements brusques et a la détresse émotionnelle, ce qui
peut déclencher des spasmes musculaires. Des symptémes persistants peuvent
entrainer une posture anormale de la colonne vertébrale, comme étre courbé. Le
syndrome touche deux fois plus de femmes que d'hommes.

Le syndrome de la personne raide est causé par une activité musculaire accrue
due a une diminution de l'inhibition du systeme nerveux central. On pense qu'il a
une composante auto-immune et est souvent associé au diabéte, ainsi qu'a
d'autres maladies auto-immunes telles que la thyroidite, le vitiligo et lI'anémie
pernicieuse. Il peut étre diagnostiqué aprés avoir subi divers tests, notamment des
tests sanguins (comme pour les anticorps de l'acide glutamique décarboxylase
(GAD) qui sont élevés chez environ 2 personnes sur 3 atteintes), une ponction
lombaire et une électromyographie.

Documents de type « revue » pour vous et vos professionnels de la
santé

Orphanet : Spectre du syndrome de 'homme raide

GARD : Stiff person syndrome

NORD : Stiff person syndrome

Genetic Alliance : Stiff person syndrome

Article de revue sur les traitements : Stiff-Person Syndrome: A Treatment Update
and New Directions

Article de revue sur les traitements : Pragmatic Treatment of Stiff Person
Spectrum Disorders

Conduite a tenir pour I'anesthésie: Stiff Man Syndrome (Orphanet)
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https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/5023/stiff-person-syndrome
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=849&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=homme-raide&Disease_Disease_Search_diseaseType=Pat&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Spectre-du-syndrome-de-l-homme-raide&title=Spectre%20du%20syndrome%20de%20l_homme%20raide&search=Disease_Search_Simple
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/5023/stiff-person-syndrome
https://rarediseases.org/rare-diseases/stiff-person-syndrome/
https://www.diseaseinfosearch.org/Stiff+person+syndrome/6881
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7793517/pdf/cureus-0012-00000011995.pdf
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7793517/pdf/cureus-0012-00000011995.pdf
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6174384/pdf/MDC3-5-394.pdf
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6174384/pdf/MDC3-5-394.pdf
https://www.orphananesthesia.eu/en/rare-diseases/published-guidelines/stiff-person-syndrome/122-stiff-person-syndrome/file.html

Cliniques spécialisées/médecins experts

Cliniques spécialisées

Québec: La Clinique des troubles du mouvement du Neuro — Centre
Universitaire de Santé McGill, Montréal

Unité des troubles du mouvement André Barbeau du CHUM, Montréal.

Clinigue des troubles du mouvement — Clinique Neuro-Lévis, Lévis, Québec

Clinigue des troubles du mouvement du CHU de Québec — Hopital de 'Enfant-
Jésus, Québec

France: Brain-TEAM- Filiere de santé des maladies rares du systeme
nerveux central
Centres experts du syndrome de la personne raide en France : Liste

Etats-Unis : Yale Medicine Movement Disorders Clinic
Stiff Person Syndrome Center — Johns Hopkins Medicine
Neuromuscular Disease Program — Jefferson University

Experts :

Québec :
Dre Mélanie Langlois, MD, Neurologue, Clinique des troubles du mouvement
du CHU de Québec — Hépital de I'Enfant-Jésus, Québec

Dre Anne-Louise Lafontaine, MD, Neurologue, La Clinique des troubles du
mouvement du Neuro — Centre Universitaire de Santé McGill, Montréal

Médicaments orphelins

Les médicaments dits « orphelins » sont destinés au traitement de maladies rares. Le produit
obtient d’abord la « désignation orpheline » pour bénéficier de certains avantages pour la recherche
et le développement. Lorsqu’il a obtenu une autorisation de mise en marché, on I'appelle un
« médicament orphelin ». Cependant, d’autres médicaments peuvent étre utilisés pour traiter une
maladie rare.

Médicaments a désignation orpheline en développement (Europe et Etats-Unis) :

¥ |Immunoglobuline humaine normale

«» Ressources médicaments — ROMO
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https://www.mcgill.ca/neuro/fr/personnes/field_mprofile_location/programme_troubles_mouvement
https://www.chumontreal.qc.ca/repertoire/unite-troubles-mouvement-andre-barbeau#:~:text=L'Unit%C3%A9%20des%20troubles%20du,sp%C3%A9cialistes%20cliniques%20et%20de%20recherche.
https://cliniqueneurolevis.com/clinique-troubles-du-mouvement/
https://www.crchudequebec.ulaval.ca/recherche/chercheurs/melanie-langlois/
http://brain-team.fr/
http://brain-team.fr/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics_Search.php?lng=FR&type_list=clinics_search_simple_shd&data_id=849&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Spectre-du-syndrome-de-l-homme-raide&title=Spectre%20du%20syndrome%20de%20l_homme%20raide&search=Clinics_Search_Simple&ChdId=849&Clinics_Clinics_Search_diseaseGroup=l-homme-raide&Clinics_Clinics_Search_diseaseType=Pat&Clinics_Clinics_Search_CnsType=n&Clinics_Clinics_Search_age=Both&Clinics_Clinics_Search_country=FR&Clinics_Clinics_Search_GeographicType=Cnt
https://www.yalemedicine.org/conditions/stiff-person-syndrome
https://www.hopkinsmedicine.org/neurology_neurosurgery/centers_clinics/stiff-person-syndrome/index.html
https://www.jefferson.edu/academics/colleges-schools-institutes/skmc/departments/neurology/programs/neuromuscular.html
https://www.crchudequebec.ulaval.ca/recherche/chercheurs/melanie-langlois/
https://www.mcgill.ca/neuro/fr/anne-louise-lafontaine
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Drugs_Search.php?lng=FR&data_id=147&Substance=Immunoglobuline-humaine-normale&search=Drugs_Search_Disease&data_type=Product&diseaseType=Drug&Typ=Sub&title=&diseaseGroup=l-homme-raide
https://rqmo.org/ressources-medicaments/

Essais cliniques

Attention : il est recommandé de discuter des essais cliniqgues avec votre
médecin

Clinicaltrials.gov

Essais cliniques en recrutement de patients : Liste
Essais cliniques : Liste

# Greffe autologue de cellules souches du sang périphérigue pour les
maladies neurologiques auto-immunes.
Cet essai de phase Il étudie les effets secondaires et I'efficacité de la
carmustine, de I'étoposide, de la cytarabine et du melphalan associés a la
globuline antithymocytaire avant une greffe de cellules souches du sang
périphérique pour traiter les patients atteints d'une maladie neurologique
auto-immune qui n'a pas répondu a un traitement antérieur.
Site de I'étude : Colorado Blood Cancer Institute, Denver, Colorado,
Etats-Unis

Contactez Recherche Clinique Québec pour un service d’accompagnement
gui assiste les patients et leurs proches aidants dans leur recherche
d’essais cliniques :

Téléphone : 1-866-669-6814

Courriel : contact@recherchecliniguequebec.com

Site web : https://recherchecliniguequebec.com/

Projets de recherche
Canada :

Transplantation de cellules souches hématopoiétiques (HSCT) pour les maladies
auto-immunes réfractaires graves. Cet essai a fait I'objet d'un suivi prolongé et un
manuscrit est prét a étre soumis a une revue meédicale de premier plan. L'essai a
été financé par une subvention de la Société canadienne de la sclérose en
plaques. Les activités de recherche clinique en cours explorent le réle de la HSCT
dans d'autres maladies neurologiques auto-immunes, notamment la myasthénie
grave, le syndrome de la personne raide et le PDIC.

Dr Harold Atkins, MD, FRCPC. Scientifique au Cancer Therapeutics Program au
Ottawa Hospital Research Institute et physicien au Ottawa Hospital.

Recherche clinique sur le traitement et des soins des patients subissant une
greffe de cellules souches hématopoiétiques (Article pertinent).
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https://clinicaltrials.gov/search?cond=Stiff-Person%20Syndrome&aggFilters=status:rec
https://clinicaltrials.gov/search?cond=Stiff-Person%20Syndrome
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT00716066?recrs=a&cond=Stiff-Person+Syndrome&draw=2&rank=1
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT00716066?recrs=a&cond=Stiff-Person+Syndrome&draw=2&rank=1
mailto:contact@recherchecliniquequebec.com
https://recherchecliniquequebec.com/
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01099930
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01099930
https://www.ohri.ca/profile/hatkins
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/25155372/

Dr Robert Chen, MA, MSc, MB BCh, MB BChir. Senior Scientist, Krembil
Research Institute (Krembil), University Health Network, University of Toronto.
Recherche sur l'organisation des voies corticales inhibitrices et excitatrices dans
le cortex moteur humain, la plasticité corticale, la physiopathologie des troubles
du mouvement tels que la maladie de Parkinson et la dystonie (Articles

pertinents).

Etats-Unis :

Dr Scott Douglas Newsome, MD. Johns Hopkins Hospital, Baltimore, Maryland.
Recherche sur lidentification de nouvelles thérapies et stratégies thérapeutiques
dans la sclérose en plaques et d'autres troubles neuroimmunologiques (Articles

pertinents).

Dr Marinos C. Dalakas, MD, Professeur, Chef de division de neurologie
neuromusculaire, Thomas Jefferson University, Philadelphie, Etats-Unis.
Recherche clinique axée sur la neuroimmunologie, la neurovirologie, la
génétique et les immunothérapies dans les maladies neurologiques (Articles

pertinents).

Dr Andrew McKeon, MB., BCH, MD, Neurologue et chercheur a la Mayo Clinic,
Rochester, Minnesota, Etats-Unis.

Recherche sur les maladies neurologiques auto-immunes du systéme nerveux
central, y compris le syndrome de la personne raide (Articles pertinents).

Page recherche du National Institutes of Neurological Disorders and Stoke — Stiff
person syndrome

Ailleurs dans le monde :

Dr. Hans Michael Meinck, MD, Professeur émérite, Neurologie, Universitats
Klinikum Heidelberg, Allemagne.
Recherche sur le syndrome de I'homme raide (Articles pertinents).

Page recherche de I'association Stiff Person Syndrome Royaume-Uni

Projets de recherche ailleurs dans le monde : Liste

Réseaux d’experts ailleurs dans le monde : Liste

Pour autres informations sur la recherche, voir section ci-dessous « Articles
spécialisés »

Registre de patients ou biobanques
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https://www.uhnresearch.ca/researcher/robert-e-w-chen
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Chen+R+stiff+person+syndrome
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Chen+R+stiff+person+syndrome
https://www.hopkinsmedicine.org/profiles/details/scott-newsome
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=scott+newsome+stiff+person+syndrome
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=scott+newsome+stiff+person+syndrome
https://www.jefferson.edu/academics/colleges-schools-institutes/skmc/departments/neurology/faculty/dalakas.html
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=stiff-person+syndrome+AND+Marinos+Dalakas&sort=date
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=stiff-person+syndrome+AND+Marinos+Dalakas&sort=date
https://www.mayo.edu/research/faculty/mckeon-andrew-m-b-b-ch-m-d/bio-00027993
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=stiff-person+syndrome+AND+ANDREW+MCKEON&sort=date
https://www.ninds.nih.gov/health-information/disorders/stiff-person-syndrome
https://www.klinikum.uni-heidelberg.de/personen/profemeritus-dr-med-hans-michael-meinck-350
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=stiff-person+syndrome+and+Hans-Michael+Meinck&sort=date
https://lizblows.wixsite.com/spsuk/research
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ResearchTrials_ResearchProjects.php?lng=FR&type_list=researchtrials_search_simple_shd&data_id=849&Disease(s)/group%20of%20diseases=Stiff-person-spectrum-disorder&title=Stiff%20person%20spectrum%20disorder&search=ResearchTrials_ResearchProjects_Simple&ChdId=849&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_diseaseGroup=stiff-person-syndrome&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_diseaseType=Pat&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_country=NN&ResearchTrials_ResearchTrials_ResearchProjects_GeographicType=null
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics_Networks.php?lng=FR&type_list=networks_simple&data_id=849&Maladie(s)/groupes%20de%20maladies=Spectre-du-syndrome-de-l-homme-raide&title=Spectre%20du%20syndrome%20de%20l_homme%20raide&search=Clinics_Networks_Disease&ChdId=849&Clinics_Clinics_Networks_diseaseGroup=Spectre-du-syndrome-de-l-homme-raide&Clinics_Clinics_Networks_diseaseType=Pat&Clinics_Clinics_Networks_country=NN&Clinics_Clinics_Networks_TypeOfNetwork=Cns&Clinics_Clinics_Networks_LabellisedNetwork=NN&Clinics_Clinics_Networks_GeographicType=null

Un registre de patients est une base de données dans laquelle on entre des informations et des données
cliniques sur les patients atteints d’'une maladie particuliére. Cela sert a connaitre davantage la maladie,
a orienter les recherche et a trouver des participants pour des essais cliniques de traitements. Pour
certains registres, les patients peuvent entrer eux-mémes leurs données via un site Internet et pour
d’autres, on demande au médecin traitant d’y verser les données a partir du dossier médical.

1. Registre maladies rares Quéebec du ROMO. Registre en francais auquel
VOUS pouvez vous inscrire vous-méme. Contactez-nous au info@rgmo.org
si vous avez des questions ou besoin d’aide pour vous y inscrire.

2. Etude IGNITE a I'Université de Stanford. Pour les personnes ayant recu
un diagnostic de syndrome de la personne raide et été testé positif pour
I'un des anticorps neuronaux (c'est-a-dire GAD65, récepteur de la glycine,
DPPX ou amphiphysine. Vous pouvez vous inscrire en ligne vous-méme a
cette étude.

3. Autoimmune Registry. Vous pouvez vous inscrire en ligne vous-méme a
ce registre.

Liste de registres et de biobanques d’Orphanet

(Vous pouvez utiliser Google Chrome pour traduire des pages web. Voir instructions ici : Modifier
la langue utilisée dans Chrome et traduire des pages Web - Ordinateur - Aide Google Chrome).
N’hésitez pas a nous contacter pour vous accompagner dans votre démarche d’inscription (si
vous avez besoin d’un support informatique, si vous rencontrez des difficultés avec la langue
anglaise, si vous avez besoin d’une séance virtuelle d’accompagnement pour votre inscription sur
le site ou pour toute autre information qui vous serait utile).

Articles spécialisés

PubMed :

Tous les articles
Articles de synthése
Articles sur traitements

Conférences / Webinaires

SPS Annual Awareness Conferenqe and Dinner
Mai 2023, Cheshire, Connecticut, Etats-Unis

Vidéos d’experts sur le syndrome de |la personne raide — Stiff Person Syndrome
Royaume-Uni

Congrés du Movement Disorder Society International
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https://id.lunadna.com/referrer/rqmo1
mailto:info@rqmo.org
https://stiffperson.org/
https://www.autoimmuneregistry.org/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ResearchTrials_RegistriesMaterials_Simple.php?lng=FR&LnkId=849&Typ=Pat&fdp=y&from=rightMenu
https://support.google.com/chrome/answer/173424?hl=fr&co=GENIE.Platform%3DDesktop
https://support.google.com/chrome/answer/173424?hl=fr&co=GENIE.Platform%3DDesktop
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=stiff+person+syndrome
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=stiff+person+syndrome&filter=pubt.review
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=(stiff-person%20syndrome)%20AND%20(Therapy/Broad%5bfilter%5d)&sort=date
http://stiffpersonsupport.org/events/
https://lizblows.wixsite.com/spsuk/video
https://www.movementdisorders.org/MDS/All-Congress-Sites.htm

Aolt 2023, Copenhague, Danemark.

Jumelage

Pour trouver d’autres personnes atteintes de votre maladie, contactez les
associations de patients mentionnées au début de ce document.

Si vous cherchez d’autres personnes atteintes de votre maladie au Québec,
contactez-vous au info@rgmo.org.

Pour trouver d’autres personnes atteintes ailleurs qu’au Québec :

Canada ; CORD (Canadian Organization for Rare Disorders)

International :

RareConnect (francais)

Forum Maladies Rares (France)

Service de mise en relation d’'Orphanet (francais)
NORD (National Organization for Rare Disorders, USA)
Genetic Alliance (USA)

RareShare

PatientsLikeMe

Inspire

Date de mise a jour : Septembre 2023
Il peut toujours y avoir de nouvelles informations sur cette maladie rare, particuliéerement en

rapport avec larecherche, les traitements ou la génétique; contactez-nous pour une mise a
jour).

Note : La présente liste de ressources n’est pas exhaustive. Votre équipe médicale connait peut-
étre des ressources qui ne sont pas indiquées ici. Les informations ne peuvent se substituer a
une consultation médicale. Nous ne sommes pas responsables de I'information sur les sites
externes.

Information fournie par le Centre iRARE

(Centre d’information et de soutien en maladies rares du Québec)

RQMO &

REGROUPEMENT QUEBECOIS
DES MALADIES ORPHELINES "
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mailto:info@rqmo.org
http://www.raredisorders.ca/
http://www.rareconnect.org/fr
http://forums.maladiesraresinfo.org/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/SupportGroup_AboutOrphanet.php?lng=FR
https://rarediseases.org/
http://www.geneticalliance.org/
http://rareshare.org/
http://www.patientslikeme.com/
https://www.inspire.com/

Pour de I'aide concernant I'information qui se trouve sur les sites indiqués
dans cette fiche, ou si vous avez de la difficulté avec I'information en anglais,
ou pour toutes autres guestions, contactez-nous :

Info@rgmo.org (819) 943-2854 ou sans frais 1-888-822-2854

% Consultez notre site web rgmo.org

%+ Suivez-nous sur Facebook : Regroupement québécois des maladies
orphelines

% Pour échanger en confidentialité, groupe Facebook fermé : Maladies
rares/orphelines — Soutien et références - Québec

«»+ Pour recevoir des nouvelles sur les maladies rares : Inforiel

% Pour lire ou nous faire un témoignage: Galerie La mosaigue
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mailto:Info@rqmo.org
https://rqmo.org/
https://fr-fr.facebook.com/pages/Regroupement-qu%C3%A9b%C3%A9cois-des-maladies-orphelines/139256366104757
https://fr-fr.facebook.com/pages/Regroupement-qu%C3%A9b%C3%A9cois-des-maladies-orphelines/139256366104757
https://www.facebook.com/groups/1477326019146287/
https://www.facebook.com/groups/1477326019146287/
https://rqmo.us17.list-manage.com/subscribe?u=58789a781ea44556dbed773a4&id=54a9094fd7
https://rqmo.org/galerie-la-mosaique/
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